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場に残された資料から得られた短鎖重複反復配列（short tandem repeats, STR）型，





















【結果】その結果，実際の STR タイピングに適用可能な標準的な PCR 法および
新しい MPS 法の両方に適した 5 つの条件で，多型性に富む 4 塩基繰り返しの STR 
218 座位および 5 塩基繰り返しの STR 53 座位を選別した．また，本研究で用いた
ヒト全ゲノムデータから加齢によりテロメア長が減少していく傾向を示すことが
できた．sjTREC の全ゲノムデータからの検出は困難であった．  
【結論】本研究により，ヒト全ゲノムデータを用いた MPS 法による法医学的な
DNA タイピングが可能であることが示された．また，ヒト全ゲノムデータから加















を演じている 1)．法医学の分野において行われている標準的な DNA タイピングは，




現在行われている法医学的な STR タイピングは，PCR（polymerase chain reaction）
増幅産物とキャピラリー電気泳動（capillary electrophoresis, CE）を用いる断片解
析法を利用して，STR マーカーの長さと変異を検出している 2,3)．法医学的な STR
タイピングでは，検査する座位は標的とする集団において多型性に富み，アレル
頻度のばらつきが良い座位が望ましいとされる 4)．現在，STR タイピングに主に
用 い ら れ て い る AmpFlSTRTM IdentifilerTM PCR Amplification Kit （ Life 











る．ドイツでは SE33 座位 10)が，中国では D6S1043 座位が導入され 11)，その国の
中で識別力の高い座位を用いて，独自に識別力を向上させることも行われている． 
近年，GlobalFiler® PCR Amplification Kit12)（Life Technologies™, Carlsbad, CA, 
USA）や PowerPlex® Fusion System13)（Promega, Madison, WI, USA）のように，
より多くの STR 座位を検査する STR タイピングキットが利用可能となり，より
正確な同胞鑑別が可能となっている 14)．一般に，検査される STR 座位の数が増加











このことから，法医学分野では，sjTREC 法 18,19)，テロメア法 20,21)，ミトコン





に T 細胞受容体（T cell receptor, TCR）と呼ばれる特異的な受容体を用いる．TCR
の多様なレパートリーを作るために，未成熟な T リンパ球は TCR 座位で再構成
が起こる．この再構成の過程で TCR 座位に介在する DNA が除去され，環状化し
てエピソーム DNA となる（signal joint TCR excision circles （sjTRECs））27)．ある
特定の sjTRECs にδRec-ψJα sjTREC というのがある．この特定の sjTREC が新






にある繰り返し DNA 構造で，数千回繰り返される TTAGGG という配列を持つ．
出生時には，それらは約 15-20 kbp の長さであり，徐々に短縮する 29)．この短縮
は，DNA ポリメラーゼが，各染色体の末端でラギング鎖の末端を複製することが
できないという事実に起因し，正常細胞では 1 回の細胞分裂によって約 50 から
200 bp 短縮する．この事実を応用し，テロメア長から年齢を推定する方法がテロ
メア法である．  
近年，次世代シークエンサー（Next Generation Sequence, NGS）とよばれる超並
列で塩基配列の決定を行う機器・技術が急速に発展し，低コストかつ短時間で塩















とである．本研究では，以下の 2 つの解析を行う． 
3-1 MPS を利用した多型性に富む STR 座位の選定 
日本人において特に多型性に富む遺伝子座位を見出すことを目的とし，前向き
コホート研究で集められた日本人 1,070 人 34)より次世代シークエンサーを用いて
得られたヒト全ゲノムデータを用いて STR 座位の遺伝子多型を網羅的に解析す
る．次世代シークエンサーにより得られたデータおよび STR 解析ソフトウェアの
検出力を評価するために MPS 法により得た STR 座位のアレル頻度と PCR 法に基
づく STR 検査キットを用いて得られたアレル頻度との比較を行った．これらの結
果から，MPS 法および PCR 法のいずれにも適用可能な STR 座位を選別する． 














4-1 MPS を利用した多型性に富む STR 座位の選定 
4-1-1 用いたデータ 
4-1-1-1 1KJPN データ 
東北大学東北メディカル・メガバンク機構（ToMMo）において次世代シークエ
ンサーを用いて決定された日本人 1,070 人のヒト全ゲノムのデータを用いた．以
下，これを 1KJPN と呼ぶ．本データは，Hiseq2500 の PCR 処理を行わないプロト
コルを用いて約 550 塩基に断片化された染色体の各断片の両端 162 塩基ずつを読
みとったものである 35,36)．平均深度は 32.4X であった． 
4-1-1-2 1.5K-NRIPS データ 
GlobalFiler® PCR Amplification Kit 12)（Life Technologies™, Carlsbad, CA, USA）
および PowerPlex® Fusion System 13)（Promega, Madison, WI, USA）の各キットを
用いて科学警察研究所（NRIPS）で得られた日本人 1,501 人の STR23 座位の各ア
レル頻度 6,7)を日本人のアレル頻度の参照データとして用いた．以下，これを
1.5K-NRIPS と呼ぶ．アレル頻度の比較に用いたのは，D1S1656, TPOX, D2S441, 
D2S1338, D3S1358, FGA, D5S818, CSF1PO, SE33, D7S820, D8S1179, D10S1248, 
TH01, vWA, D12S391, D13S317, PentaE, D16S539, D18S51, D19S433, D21S11, 
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PentaD, D22S1045の 23座位である．以下，これをCU23STRs（commonly used 23 STR 
loci）と呼ぶ． 
4-1-2 1KJPN の STR 解析 
 本研究における STR 解析の概要を図 1 に示す．1KJPN について，CU23STRs を
STR 解析用ソフトウェアである lobSTR version 3.0.3.37)で解析するため，インデッ
クスファイルを作成した．1KJPN の CU23STRs の lobSTR による解析は初期設定
のパラメータを用いて行った． 
1KJPN の CU23STRs 解析の結果（以下，1KJPN-23STRs と呼ぶ）について，ア
レル頻度および遺伝子型頻度，ヘテロ接合度の観測値（Observed heterozygosity，
Obs-HZ），ヘテロ接合度の期待値（Expected heterozygosity，Exp-HZ）ならびにハー
ディ・ワインベルク平衡の正確検定の確率値（Probability value of Hardy-Weinberg 
equilibrium exact test，HWE-p）の各値の計算を Genepop 4.5.1 38)を用いて行った．
さらに，得られた遺伝子型頻度（Pi）から識別能 Power of discrimination（PD）39)
を下記の式に従い，算出した． 







1KJPN お よ び 1.5K-NRIPS で 対 象 と な る 個 体 は 異 な っ て い る た め ，
1KJPN-CU23STRs のアレル頻度を，PCR 法で得られた 1.5K-NRIPS のアレル頻度
と比較することによって，次世代シークエンスのデータおよび STR 解析ソフト
ウェアの検出力を評価した．アレル頻度の偶然の一致を避けるため，1.5K-NRIPS
の解析対象である 23 座位全部を比較対象とした．1KJPN-23STRs と 1.5K-NRIPS
のアレル頻度の相関係数を Microsoft Excel 2013 を用いて計算し，これらの比較を
行った． 
この際， D2S1338 座位， D19S433 座位および D21S11 座位について，
1KJPN-23STRs と 1.5K-NRIPS のアレル頻度を比較する際に，国際ヒトゲノム参照
配列（build hg19）のリピート数を基に，1KJPN-23STRs の解析結果の STR リピー
ト数に補正を加えた． 
4-1-4 多型性に富む STR 座位の選定 
1KJPN について，国際ヒトゲノム参照配列（build hg19）中に見いだされる 2～






遺伝子型頻度，Obs-HZ，Exp-HZ ならびに HWE-p の各値を Genepop 4.5.1 を用い
て計算した．さらに，得られた遺伝子型頻度から PD を算出した． 
1KJPN-STRs について，Obs-Hz > 0.8，Exp-Hz > 0.8 および call rate = 1 である座
位を選び出した．ここで，call rate は，lobSTR で同定された STR 反復単位を有す
るサンプル数をサンプル総数で割ったもの，と定義する． 
4-1-5 STR 座位の PCR 増幅のためのプライマー設計 
1KJPN-STRs より 8 座位を選別し，これら 8 座位の STR 配列の前後 200bp を加
えた部分の国際ヒトゲノム参照配列（build hg19）における塩基配列を UCSC 
Genome Browser (https://genome.ucsc.edu/index.html) より取得した． 
これら 8 座位に対して，Primer3Plus（http://www.bioinformatics.nl/cgi-bin/ 
primer3plus/primer3plus.cgi）を用いて PCR プライマーの設計を行った．設計した
プライマー対の塩基配列について，NCBI Basic Local Alignment Search Tool
（BLAST，http://blast.ncbi.nlm.nih.gov/）を用いて，他のゲノム領域における非特異
的ハイブリダイゼーションがないことを確認した．各フォワードプライマーは，
蛍光色素（FAM，NED および VIC のいずれか）で 5'末端を標識した．これらプ
ライマーはいずれも Thermo Fisher Scientific より購入した． 
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4-1-6 PCR 産物のキャピラリー電気泳動による検証 
設計したプライマーを用いた STR 座位の増幅を 10x Gold ST★R buffer 
（Promega, Madison, WI, USA）2.5 µl，AmpliTaq Gold® DNA polymerase（Life 
Technologies™, Carlsbad, CA, USA）0.8 µl，プライマー混合液および DNA 1.0 ng
を含む 25 µlの反応液を用いてマルチプレックス PCRにより行った．マルチプレッ
クス PCR 増幅のためのサーマルサイクリング条件は，95℃で 11 分間の予備変性
ののち， 94℃で 60 秒間，59℃で 90 秒間，72℃で 60 秒間の条件で 29 サイクルの
増幅を行い， 60℃で 45 分間の伸長を行った．鋳型 DNA として，9947A DNA40)
（Life Technologies™, Carlsbad, CA, USA），K562 DNA41,42)（Promega, Madison, WI, 
USA）および 2800M Control DNA43)（Promega, Madison, WI, USA）を用いた．な
お，9947A DNA および K562DNA は白人由来の細胞より得られた DNA であり，
2800M control DNA については由来人種は不明である．また，ネガティブコント
ロールとして鋳型 DNA を入れずに PCR 反応を行った． 
得られた増幅産物 1 µl を Hi-Di ホルムアミドと 600Liz サイズスタンダード（い
ずれも Life Technologies™, Carlsbad, CA, USA）の混合液 9 µl に添加することによ
り，キャピラリー電気泳動のために調製した．電気泳動は，AB 3130xl Genetic 
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Analyzer（Life Technologies™, Carlsbad, CA, USA）を用いて行い，GeneMapper® 
ID-X Software v. 1.4 を用いて解析した． 
 
4-2 ゲノム DNA から年齢を推定する方法の比較検討 
4-2-1 加齢による sjTREC の変化の検出 
 日本人の全ゲノムデータを用いて，sjTREC の検出を試みた．1KJPN を対象と
した MPS 出力結果の short read を用いた．FASTQ ファイルの形で bowtie2 version 
2.1.0 ソフトウェアの入力とした． 
sjTREC 検出のためのリファレンス配列を作成するため，環状 DNA となった
sjTREC の結合部分の DNA 配列の推定を行った．リアルタイム PCR による sjTREC
の検出を行っている D. Zubakov らの報告 18)および S. Cho らの報告 19)にあるプラ
イマー配列の位置を blat（https://genome.ucsc.edu/cgi-bin/hgBlat）を用いて図 2 上










た．全ゲノムデータからのテロメア長の推定には，Telseq version 0.0.1 44)用いた．
Telseq プログラムの実行には，日本人 2,049 人分の全ゲノムシークエンスデータ
の BAM（Binary Alignment/Map）ファイルを用いた．平均深度はおおよそ 30X で







5-1 MPS を利用した多型性に富む STR 座位の選定 
5-1-1 1KJPN の市販キットに含まれる STR 23 座位の解析結果 
1KJPN について，CU23STRs の解析を行い，各座位のアレル頻度を算出した．
さらに，これらの解析結果について，Obs-HZ，Exp-HZ，PD，HWE-p の各値の計
算を行った．この結果を表 1 に示す． 
1KJPN の CU23STRs の解析結果，15 座位（TPOX，D2S441，D3S1358，FGA，
D5S818，CSF1PO，D7S820，D8S1179，D10S1248，TH01，D13S317，D18S51，
D19S433，PentaD，D22S1045）において 0.99 以上の非常に高い call rate で結果を
得ることが出来た（表 2）．D2S1338 と vWA の 2 座位は高い call rate（> 0.95）で
解析することができた．他の 6 座位（D1S1656，SE33， D12S391，PentaE，D16S539，
D21S11）については call rate が低かった（表 2）． 
5-1-2 1KJPN-23STRs と 1.5K-NRIPS のアレル頻度の比較 
1KJPN-23STRs と 1.5K-NRIPS のアレル頻度の比較を図 3 に示す．非常に高い
call rate（> 0.99）で結果が得られた座位では，FGA 座位を除いて 1KJPN-23STRs
と 1.5K-NRIPS のアレル頻度の相関係数が 0.99 以上となった．さらに，これらの
座位では，Obs-HZ と Exp-HZ の差は小さかった． 
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表 2 および図 4 に 1KJPN-23STRs と 1.5K-NRIPS のアレル頻度の相関係数と call 
rate との関係を示す．図 4 では，call rate と 1KJPN-23STRs と 1.5K-NRIPS のアレ
ル頻度の相関係数との間に正の相関があることが分かる． 
D16S539 座位では，call rate は高くなかった（0.7585）が，解析されたサンプル
の相関係数は非常に高かった（0.9983）． 
6 座位（D1S1656，SE33，vWA，D12S391，PentaE，D21S11）では，1KJPN-23STRs
と 1.5K-NRIPS のアレル頻度の相関は低かった． 
5-1-3  1KJPN-23STRs と 1.5K-NRIPS の間の不整合な STR 座位 
SE33 と PentaE の 2 座位では，反復回数の多い領域（SE33 座位では n ≧ 24，
PentaE 座位は n ≧ 16）で特に 1KJPN-STRs と 1.5K-NRIPS のアレル頻度の相関が
低かった（図 3）．複雑な繰り返しパターンを持つ D1S1656 座位（[TAGA]a [TGA](0,1) 
[TAGA]b [TAGG](0,1) (TG)5），FGA 座位（ [GGAA]a [GGAG]1 [AAAG]b [AGAA] 
[AAAA] [GAAA]c）および vWA 座位（[TCTA]a [TCTG]b [TCTA]c）においても
1KJPN-STRs と 1.5K-NRIPS のアレル頻度の相関が低かった．PCR に基づくキット




D2S1338 座位および D19S433 座位では高い相関を示したが，1KJPN-23STRs の
推定結果と 1.5K-NRIPS とを比較すると，STR 配列の反復回数のカウントが異なっ
ていた．D21S11 座位に関して，1KJPN-23STRs と 1.5K-NRIPS のアレル頻度の相
関は低く，STR 配列の反復回数のカウントも異なっていた． 
5-1-4 1KJPN-STRs において多型性に富む STR 座位の選定 
上記の 1KJPN-23STRs と 1.5K-NRIPS との比較から，1KJPN-STRs は，日本人の
STR タイピングにおいて CU23STRs よりも優れた STR 座位を有することが示唆さ
れた． 
図 5 では，3 塩基繰り返し・4 塩基繰り返し・5 塩基繰り返しの STR 座位につ
いて，各座位のアレルのバリエーション数を数え上げた．その結果，アレルのバ
リエーションの多い座位は 4 塩基繰り返し>5 塩基繰り返し>3 塩基繰り返しの順
で多いことが分かった． 
また，call rate = 1 で解析された座位の数を比較したところ，4 塩基繰り返し > 5
塩基繰り返し > 3 塩基繰り返しの順で解析結果を得ることが出来た（表 3）． 
これらの結果に加え，市販の STR タイピングキットでも 4 塩基繰り返しおよび
5 塩基繰り返しの STR 座位が用いられていることから，本研究では 4 塩基繰り返
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しおよび 5 塩基気繰り返しの STR 座位について，多型性に富む座位の選別を行う
こととした． 
日本人集団において多型性に富む STR 遺伝子座を選択するために，以下の 5 つ
の基準を用いた．①多様性に富むためにある程度のアレル数が必要であることか
ら，5 つ以上の対立遺伝子を有すること，②MPS データでの解析結果が良好に得
られている必要があることから，call rate = 1 で解析されている座位であること③
多様性に富むため各アレルが分散していることが望ましいことから，ヘテロ接合
度の予測値および観察値がともに 0.8 を超える座位であること，④STR タイピン
グの実務で用いられている 4 または 5 塩基繰り返しの STR 座位であること，⑤男
女の区別なく STR タイピングが可能となる常染色体領域にある座位であること． 
これらの条件は，1KJPN-CU23STRs において高精度で解析された STR 座位の解
析結果に基づいて決定した． 
その結果，日本人集団において多型性に富む常染色体上の 4 塩基繰り返し STR 
218 座位および 5 塩基繰り返し STR 53 座位を選別した（表 4）． また，選別した
4 塩基繰り返しの STR 218 座位の染色体上の位置を図 6 に示す． 
5-1-5 PCR 産物のキャピラリー電気泳動による検証 
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選別した STR 座位について，実際に PCR 産物が得られるか否かを検討するた




③PCR 産物の全長が 250 bp 程度に収まる，という点を考慮して更なる選別を行っ
た．選択した 8 座位およびこれらの STR 座位に対して設計した PCR プライマー
の配列を表 5 に示す．このプライマーセットを用いて，9947A，K562，2800M の
各 control DNA を鋳型 DNA としてマルチプレックス PCR 増幅を行い，PCR 増幅
産物をキャピラリー電気泳動により確認した．その結果，図 7 から 9 に示すよう
に，いずれの DNA でも各座位で増幅産物が確認され，PCR 増幅が成功している
ことが確認できた．なお，図 10 に示すように，ネガティブコントロールでは PCR
増幅産物のピークは観察されなかった． 
 
5-2 ゲノム DNA から年齢を推定する方法の比較検討 
5-2-1 sjTREC の加齢による変化の検出 
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sjTREC 上にアライメントされたショートリードが存在すれば，環状 DNA と
なった際の結合部分（図 1 の緑色丸印および図 11 の黄色網掛け部分）をまたがる
ショートリードが観察されると考えられるが，今回の解析の結果では，この結合
部分（図 11 黄色網掛け部分）をまたがるショートリードを観察することはいずれ




1,955 人分のデータ（平均年齢 58.0 歳，分散 164 歳 2）を用いて推定されたテロメ
ア長と年齢の関係をプロットした（図 12a）．その結果，加齢によりテロメア長が
減少していく傾向が認められた．また，男女別に推定されたテロメア長と年齢の
関係をプロットした（図 12b，c）．その結果，男性（955 人，平均年齢 59.4 歳，
分散 175 歳 2）では女性（1,000 人，平均年齢 56.7 歳，分散 151 歳 2）に比べ加齢
によるテロメア長の減少が顕著に観察された．決定係数は全体で 0.17，男性で 0.20，
女性で 0.12 であり，テロメア長より年齢を推定したときの誤差は，全体で±11.7




6-1 MPS を利用した多型性に富む STR 座位の選定 
 本研究では，日本人 1,070 人のヒト全ゲノムデータを用いて，日本人において
特に多型性に富む STR 座位の探索を目的として，ヒトゲノム中の 2 から 6 塩基繰
り返しの STR 座位 843,473 座位について網羅的な解析を行った． 
6-1-1 1KJPN-23STRs と 1.5K-NRIPS のアレル頻度の比較 
1KJPN-CU23STRs のアレル頻度を，PCR 法で得られた 1.5K-NRIPS のアレル頻
度と比較することによって，次世代シークエンスのデータおよび STR 解析ソフト
ウェアの検出力を評価した．非常に複雑なパターンを有する STR 座位または STR
リピート数が多い座位を除いた多くの STR 座位で，データセット間のアレル頻度
の相関は非常に高かった．これらの結果は，MPS 技術を用いて多くの STR 座位
をタイピングできることを示している． 
SE33 座位や PentaE 座位では，特に繰り返し回数の多いアレルで 1KJPN-23STRs






PCR 法による STR 解析では，増幅領域はプライマー領域から始まり，STR の
全領域をカバーしなければならない．通常，プライマー領域は STR 領域から比較
的離れて位置するので，PCR 増幅領域の全長は STR 反復配列の全長よりもいくら
か長くなる．MPS 法による STR 解析では STR 領域の両端 15〜30 塩基程度の最小
の一意の塩基配列のみがアライメントのために必要となるだけである．本研究で
は，MPS の各ショートリードの読み取りは 162 bp であり，3,4 および 5 塩基繰り
返しの STR を検出する場合，最大約 34, 25 および 20 程度のリピート数をそれぞ
れ検出することができると考えられる．以上のことから，本研究で用いた MPS




より，全ゲノムシークエンスデータから SE33 や PentaE のように，より繰り返し
回数が多く全長が長い STR 座位の解析も可能になると考えられる． 
D1S1656 座位（ [TAGA]a[TGA]0-1[TAGA]b[TAGG]0-1[TG]5），FGA 座位（[GGAA]a 




この内部構造の複雑さにより，1 つの STR とは判断されず，STR のリピート数が
分割されたことにより，1KJPN-23STRs の推定結果と 1.5K-NRIPS の推定結果との
間に不一致を生じさせていると考えられた． 
6-1-2 1KJPN-23STRs と 1.5K-NRIPS の間の不整合な STR 座位 










D19S433 座位でも D2S1338 座位と同様に，PCR 法による STR 解析ではリバー
ス鎖の AAGG の 4 塩基を繰り返し単位として STR 型を決定している（図 14 実線
上括弧）のに対して，MPS 法ではフォワード鎖の CCTT の 4 塩基を繰り返し単位
２９ 
 
として STR 型を決定している 45)（図 14 点線下括弧）ことにより 1 回繰り返し分
（4 bp）の差が生じていた． 
このことを考慮して D2S1338 座位および D19S433 座位について，1KJPN-STRs
の繰り返し回数を補正して 1.5K-NRIPS との比較を行ったところ，ずれが解消さ
れアレル頻度はよく一致していた（図 3）． 
図 15 に D21S11 座位の繰り返し構造を示す．この座位は，[TCTA]a [TCTG]b 
[TCTA]c TA [TCTA]d TCA[TCTA]e TCCATA [TCTA]f という複雑な繰り返し構造を
有している 46)．PCR 法による STR 解析では，[ ]で囲んだ 4 塩基を STR 型の繰り
返し回数として数えており，この構造に含まれる下線を引いた 11 塩基（図 15 点
線下括弧）は STR 型の繰り返し回数を決定するうえで数えられていない．しかし
ながら，1KJPN-STRs では，この 11 塩基（図 15 実線上括弧）を含んだ塩基数か
ら STR 型の繰り返し回数を決定していることから，1KJPN-STRs と 1.5K-NRIPS
との間に差が生じていた．この差を考慮し，1KJPN-STRs の繰り返し回数から 2.3
回（11 bp）を差し引いて比較し直したが，両者のアレル頻度の相関は改善されな




座位の 1KJPN-STRs の call rate も低かった（表 2）ことから，本研究で用いた MPS
データによる D21S11 座位の解析は困難であると考えられた． 
6-1-3 1KJPN-STRsにおいて多型性に富むSTR座位の選定 
4 塩基および 5 塩基繰り返しを有する STR 座位に焦点を当て，実際の STR タイ
ピングに適用可能な標準的な PCR 法および新しい MPS 法の両方に適した 5 つの
条件で，日本人において多型性に富む 4 塩基繰り返しの STR 218 座位および 5 塩






















































日本人において多型性に富む STR 座位として選別した 218 座位のうち，PCR 法
に基づく STR タイピングに適していると考えられる 8 座位について，マルチプ
レックス PCR 法により増幅産物を得て，キャピラリー電気泳動法により増幅産物
























の法医学的資料にも適用し，PCR 法に基づく STR タイピングにも用いることがで
きることを確認していく． 
 
6-2 ゲノム DNA から年齢を推定する方法の比較検討 




アルタイム PCR 法での sjTREC 検出の報告 18,19)を基に，sjTREC の環状結合部分
の DNA 配列を推定し，これにヒト全ゲノムデータをアライメントすることによ
り sjTREC の検出を試みたが，本研究で用いたヒト全ゲノムデータからの sjTREC
の検出は困難であった．S. Cho らの報告 19)によると，sjTREC は末梢血由来の DNA 
1µg 中 103～104 個存在するとされる．一般に，1 細胞中のゲノム DNA 量は約 6.6 pg
といわれており，1µg の DNA 中にゲノム DNA は約 1.5×105 個存在することとな













テロメア長の平均値は 6.79 kb（21 歳から 77 歳，平均年齢 58.0 歳）であった．Z. 
Ding らの報告 44)において同様の手法で求められたテロメア長の平均値は 5.63 kb
（27 歳から 74 歳，平均年齢 51 歳）であり，これと比較すると本研究でのテロメ
ア長は若干長く推定された．Z. Ding らの報告では 100bp のショートリードのデー
タを用いて解析を行っているのに対して，本研究では 162bp のショートリードの
データを用いて解析を行ったことがこの差の原因ではないかと考えられた． 











 本研究により，日本人 1,070 人の全ヒトゲノムデータから日本人において多型




研究では sjTREC 法とテロメア法について検討し，これらの 2 法を比較すると，
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N.D. 0.8607 N.D. 0.0150 N.D. 0.0009
11 0.0112 8 0.4271 8 0.0023 14 0.0005 12 0.0047 11.3 0.0005
12 0.0098 9 0.1360 9 0.0005 16 0.0103 14 0.0220 16.1 0.0005
13 0.0435 10 0.0248 9.1 0.0355 16.3 0.0005 15 0.4178 17 0.0014
14 0.0061 11 0.3710 10 0.2575 17 0.0785 15.3 0.0009 18 0.0294
15 0.0117 12 0.0393 10.1 0.0005 18 0.1748 16 0.2832 18.1 0.0005
16 0.0112 13 0.0014 11 0.3453 19 0.2220 17 0.1907 19 0.0654
16.3 0.0019 14 0.0005 11.3 0.0220 20 0.1154 18 0.0743 20 0.0790
17 0.0201 12 0.1930 21 0.0140 19 0.0051 21 0.1238
17.3 0.0117 12.3 0.0023 22 0.0458 20 0.0005 21.2 0.0009
18.3 0.0112 13 0.0383 23 0.1720 22 0.2075
20.3 0.0009 14 0.0963 24 0.0804 22.2 0.0014
15 0.0065 25 0.0425 23 0.2154
26 0.0229 23.2 0.0005








N 298 2140 2140 2108 2138 2140
Ob. H 0.0213 0.6308 0.7701 0.6926 0.6595 0.6308
Ex. H 0.8440 0.6596 0.7650 0.8560 0.7027 0.8641
PD 0.8459 0.8232 0.9100 0.9621 0.8654 0.9565
HWE-p 0 0.0495 0.6928 0 0.2509 0
HWE-p SE 0 0.0095 0.0228 0 0.0343 0
D10S1248
N.D. 0.2720 N.D. 0.0009
7 0.0023 7 0.0103 13 0.0033 7 0.0028 7 0.0009 4 0.0009
8 0.0079 9 0.0547 13.1 0.0005 8 0.1308 9 0.0023 8 0.0009
9 0.0869 10 0.2056 14 0.0023 9 0.0514 10 0.1467 9 0.0005
9.3 0.0005 11 0.2023 14.1 0.0009 10 0.2346 11 0.0977 10 0.0019
10 0.1953 12 0.4285 15 0.0159 10.3 0.0009 12 0.1051 11 0.0009
11 0.2846 13 0.0818 15.2 0.0005 11 0.3173 13 0.2402 12 0.1047
12 0.2463 14 0.0140 16 0.0444 12 0.2196 13.3 0.0005 12.3 0.0005
12.3 0.0005 15 0.0028 16.2 0.0023 13 0.0379 14 0.2047 13 0.2799
13 0.1626 17 0.0463 14 0.0047 15 0.1266 14 0.2734
14 0.0098 17.2 0.0023 16 0.0626 14.3 0.0005
15 0.0033 18 0.0748 17 0.0121 15 0.2318
18.2 0.0019 18 0.0005 16 0.0776
18.3 0.0005 17 0.0243
19 0.1107 18 0.0005
















N 2140 2140 1558 2140 2140 2138
Ob. H 0.7654 0.7178 0.3081 0.7523 0.8346 0.7428
Ex. H 0.7864 0.7235 0.9150 0.7752 0.8386 0.7756
PD 0.9224 0.8816 0.9546 0.9166 0.9533 0.9150
HWE-p 0.1856 0.2516 0 0.3079 0.4959 0.1274
HWE-p SE 0.0228 0.0239 0 0.0242 0.0355 0.0321
FGAD1S1656 TPOX D2S441 D2S1338 D3S1358






TH01 vWA D12S391 D13S317 PentaE D16S539
N.D. 0.0346 N.D. 0.9131 N.D. 0.1318 N.D. 0.2477
5 0.0005 11 0.0005 14 0.0009 5 0.0005 5 0.1271 8 0.0009
6 0.2495 13 0.0009 15 0.0037 7 0.0014 8 0.0136 9 0.2654
6.3 0.0005 14 0.0304 16 0.0019 8 0.2537 8.4 0.0005 9.2 0.0005
7 0.2710 15 0.0327 17 0.0019 8.1 0.0075 9 0.0136 10 0.1500
8 0.0519 15.2 0.0005 19 0.0028 9 0.1299 9.4 0.0005 11 0.1397
8.3 0.0014 16 0.2411 19.3 0.0037 9.1 0.0009 10 0.0822 12 0.1224
9 0.3888 17 0.3005 20 0.0248 10 0.1140 11 0.1967 12.3 0.0005
9.3 0.0238 17.3 0.0005 21 0.0107 11 0.2192 11.4 0.0005 13 0.0650
10 0.0117 18 0.2505 22 0.0112 12 0.2065 12 0.1827 14 0.0070
11 0.0009 19 0.0893 23 0.0075 13 0.0491 13 0.0285 15 0.0009
20 0.0164 24 0.0093 14 0.0164 14 0.0542
21 0.0023 25 0.0037 15 0.0009 15 0.1682
26 0.0037
28 0.0009
N 2140 2066 186 2140 1858 1610
Ob. H 0.7093 0.5450 0.0108 0.8290 0.3832 0.2373
Ex. H 0.7101 0.7628 0.8629 0.8127 0.8314 0.7677
PD 0.8634 0.9058 0.8625 0.9368 0.9226 0.8542
HWE-p 0.7535 0 0 0.0007 0 0
HWE-p SE 0.0265 0 0 0.0004 0 0
D18S51 D19S433 D21S11 PentaD D22S1045
N.D. 0.0019 N.D. 0.0009 N.D. 0.7093 N.D. 0.0056
10 0.0005 3 0.0005 30.3 0.0009 7 0.0014 9 0.0005
11 0.0107 9 0.0014 31.3 0.0360 8 0.0257 11 0.1953
12 0.0514 10 0.0019 32.3 0.1065 8.4 0.0009 12 0.0019
12.3 0.0005 10.2 0.0009 33.1 0.0014 9 0.3159 13 0.0019
13 0.1907 11 0.0439 33.3 0.1290 9.1 0.0005 14 0.0028
14 0.2168 11.2 0.0056 34.1 0.0061 9.4 0.0009 14.2 0.0005
14.3 0.0014 12 0.2995 34.2 0.0061 10 0.2173 15 0.3136
15 0.1832 12.2 0.0262 35.1 0.0047 10.4 0.0005 16 0.2252
15.3 0.0014 13 0.3491 11 0.1813 16.2 0.0005
16 0.1224 13.2 0.0860 11.1 0.0005 17 0.2313
16.2 0.0005 14 0.0528 12 0.1332 18 0.0229
17 0.0776 14.2 0.1065 12.4 0.0005 19 0.0037
18 0.0444 15 0.0037 12.4 0.0005
19 0.0308 15.2 0.0187 13 0.0874
20 0.0229 16 0.0009 14 0.0229
21 0.0164 16.2 0.0014 15 0.0047





N 2136 2138 622 2128 2140
Ob. H 0.7912 0.6810 0.5145 0.7199 0.7486
Ex. H 0.8552 0.7638 0.6533 0.7916 0.7591
PD 0.9628 0.9136 0.6857 0.9291 0.9010
HWE-p 0 0 0 0 0.2902
HWE-p SE 0 0 0 0 0.0390
N : The number of alleles for which the number of repeat unit was determined.
Ob. H : Observed heterozygosity.
Ex. H : Expected heterozygosity.
PD : Power of discrimination.
HWE-p : Probability value of Herdy-Weinberg equilibrium exact test.
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detected STR loci 
by using Tandem 
repeats finder 
The number of STR 






















Chr1 22 6 Chr12 15 1
Chr2 18 8 Chr13 5 4
Chr3 19 2 Chr14 13 1
Chr4 22 4 Chr15 5 1
Chr5 13 3 Chr16 2 1
Chr6 20 2 Chr17 5 1
Chr7 12 2 Chr18 3 3
Chr8 12 3 Chr19 0 0
Chr9 13 3 Chr20 7 2
Chr10 4 1 Chr21 2 3
Chr11 6 2 Chr22 0 0
total 218 53
chromosome
Number of selected loci
chromosome





Chromosome Start positionon hg19
End position
on hg19 repeat unit Primer Sequence (5'-3') Dye label Tm
Fragment
size range
chr14 33753971 33754018 TATC F: CCTGTCACTGGTCTACATATTTCA FAM 58.2 87-123
R: ACAGGCAGATGTTGAGAAGATT 57.9
chr1 104702933 104703011 GAAA F: TTTGAAAAGCAGGAAACTAAATCA FAM 59.4 133-169
R: TTGTTTTCTGCTAGTTTTGTGG 57.2
chr15 46374109 46374164 TATC F: AAAACGTCTTCCCAACATAACA FAM 58.5 186-238
R: CCCTGAAGGCAGTAATGGTT 59.1
chr9 76286311 76286361 TCTA F: AAGACAGGCCCTGAGCATTA VIC 59.8 124-160
R: AAGAAAAAGGGGTTGGGTTG 60.2
chr20 16985116 16985177 AGAA F: TTTGCACATTCCAAACCTGA VIC 60.1 193-233
R: TCTCCCCTTCCCTTTCACTT 60.0
chr17 54095087 54095147 TTTC F: GACTTCGGCATCAGAGAAGG NED 60.0 97-141
R: CAGGATGCATATTAGAATCATGTG 58.5
chr7 122981619 122981682 ATAG F: AAGCTTGCTCCTTGGTACCTC NED 59.9 151-203
R: CCAATGTGTGGTTTGTCCTTT 59.7
chr11 110225635 110225689 CTTC F: ACCCTCTTCCCTCCCTTCTT NED 60.4 218-262
R: CCTCAGGCATCCTTGATTTT 59.1
STR locus
７２
